Malformacje twarzoczaszki w prenatalnej ocenie ultrasonograficznej. Przegląd piśmiennictwa by Zieliński, Rafał & Respondek-Liberska, Maria
©  P o l s k i e  T o w a r z y s t w o  G i n e k o l o g i c z n eNr 09/2013 801
    
    położnictwo
? ? ? ? ? ? ? ? ? ? ? ? ? ? ???????????????????????????????? ?
? ? ? ? ? ? ? ? ? ? ? ? ? ? ?
 położnictwo
 
Malformacje twarzoczaszki w prenatalnej 
ocenie ultrasonograﬁcznej. 
Przegląd piśmiennictwa




1 Klinika Otolaryngologii, Audiologii i Foniatrii Dziecięcej UM w Łodzi, Polska
2 Zakład Diagnostyki i Proﬁlaktyki Wad Wrodzonych UM w Łodzi, Katedry Morfologii i Embriologii, Instytut Centrum Zdrowia Matki Polki w Łodzi, Polska
 Streszczenie   
Twarz płodu stanowi kluczową lokalizację anatomiczną dla matki i lekarza zarówno z psychologicznego jak i klinicz-
nego punktu widzenia. Ocena ultrasonograﬁczna pozwala na ocenę twarzy płodu już od pierwszych tygodni ciąży. 
W typowym badaniu przezpochwowym u ciężarnych bez ryzyka TORCH i innych wad płodu, które mogą nasuwać 
podejrzenie wady twarzoczaszki, czułość wykrycia wady wynosi od 20 do 40% . 
Wady twarzoczaszki obejmują szeroki zakres nieprawidłowości. Trudności z oceną obrazów dwuwymiarowych oraz 
rekonstrukcją w trzech wymiarach sprawiają, że są one dość rzadko wykrywane. Wady twarzoczaszki mogą być 
izolowane, mogą być połączone z innym wadami płodu lub stanowić z nimi zespoły wad. W przypadku wykrycia 
wady twarzoczaszki konieczna jest ultrasonograﬁczna ocena całego płodu, przy podejrzeniu dowolnej wady płodu 
konieczna jest dokładna ocena twarzoczaszki. 
Obok typowych malformacji twarzy także cechy dyzmorﬁczne mogą nasuwać podejrzenie zespołów genetycznych 
i być niezwykle ważne w postawieniu prawidłowego rozpoznania. Próby standaryzacji oceny twarzy płodu są nie-
zwykle trudne. Przewaga ultrasonograﬁi trójwymiarowej nad dwuwymiarową jest dyskutowana. Najczęściej twarzo-
czaszka oceniana jest w klasycznej ultrasonograﬁi dwuwymiarowej w płaszczyznach: wieńcowej, strzałkowej, czo-
łowej i skośnej. Ultrasonograﬁa 3D ma szczególne znaczenie w prezentacji wady rodzicom oraz innym lekarzom. 
Prenatalne badania ultrasonograﬁczne dostarczają niezbędnych informacji dotyczących wad twarzoczaszki, co 
pozwala zaplanować opiekę okołoporodową i następne zabiegi operacyjne z zakresu otolaryngologii dziecięcej, 
chirurgii dziecięcej i plastycznej u dziecka. Nadaje to wyjątkowe znaczenie współpracy diagnostów oceniających 
w badaniu ultrasonograﬁcznym twarz płodu i lekarzy zajmujących się dzieckiem w przyszłości.
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 Abstract
Fetal face is the key anatomical location, both psychologically and clinically, for the mother and the clinician. Ultra-
sound prenatal examination of the maxillofacial region allows to evaluate the fetal face in the ﬁrst weeks of gesta-
tion. In ambulatory intravaginal ultrasound, sensitivity of the facial defect detection is 20-30% in cases without the 
risk of TORCH and fetal abnormalities, which may arouse suspicion of the presence of facial malformation. 
Facial defects form a wide group of pathologies. Unfortunately, challenges connected with 2D and 3D ultrasound 
imaging cause frequent misdiagnoses in early gestation. Maxillofacial abnormalities can be solitary or they can co-
exist with other abnormalities or syndromes. In case of detecting a facial defect, a precise and thorough ultrasound 
of whole fetal body is necessary, whereas in case of detecting any fetal body abnormality a precise and thorough 
ultrasound examination of the fetal face is obligatory. Unfortunately, most contemporary prenatal ultrasound stan-
dards propose only the overall “face and orbits” evaluation of the fetal face. The evaluation is diﬃcult at 23 and 24 
weeks of gestation and seems to be rather challenging in the third trimester of gestation. Not only facial malforma-
tions but also facial dimorphic features may lead to the suspicion of genetic syndrome and they may be extremely 
important in making correct diagnosis. Attempts at standardization in fetal face ultrasound evaluation have proved 
to be extremely diﬃcult. Advantages of 2D ultrasound over 3D ultrasound and 3D ultrasound over 2D ultrasound in 
fetal face evaluation have been a topic of much debate. Most typically, fetal face is examined with 2D ultrasound in 
a few basic planes: coronary, sagittal, frontal and oblique. 
The planes preferred in the evaluation of facial structures are discussed in details in the paper. Fetal facial defects 
evaluated in the ultrasound examination may be divided into a few main groups: examination of the orbit and ey-
eball defects, examination of the external nose and nasal cavity defects, examination of the cleft defects involving 
the lip, hard and soft palate which may be unilateral or bilateral, examination of external ear defects, examination 
of mandibular defects and detection of fetal tumors. 3D ultrasound evaluation of the fetal face is extremely useful 
in visualization of the face, thus presenting a problem to parents and clinicians. Prenatal ultrasound examination 
provides necessary and extremely useful data concerning fetal facial abnormalities, which allows to plan care and 
further treatment including interventions in pediatric ENT, pediatric surgery and plastic surgery areas. Cooperation 
of ultrasound diagnostician and clinicians taking care of a child in the future is therefore necessary when designing 
treatment scheme in cases of fetal facial defects. 
  Key words: fetus / malformations / face / ultrasonography /
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Rycina 1. Prawidłowa twarz płodu *:  
a. płaszczyzna strzałkowa – prawidłowe kości nosowe, b. płaszczyzna wieńcowa – prawidłowe podniebienie i wyrostek zębodołowy szczęki,  
c. płaszczyzna czołowa – prawidłowa szpara jamy ustnej, d. płaszczyzna czołowa – prawidłowe nozdrza przednie, 
e. płaszczyzna czołowa – prawidłowe oczodoły i gałki oczne, f. prawidłowa twarz płodu w ultrasonograﬁi 3D.
Tabela I. Ocena twarzoczaszki w prenatalnym badaniu ultrasonograﬁcznym w ośrodku specjalistycznym **. 


















** wszystkie wymienione anomalie badano w Zakładzie Diagnostyki i Proﬁlaktyki Wad Wrodzonych UM w Łodzi w latach 1994-2011,  
    niektóre stosunkowo często inne w postaci pojedynczych przypadków prezentowanych między innymi na łamach Ginekologii Polskiej
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Rycina 2. Płaszczyzna wieńcowa – proboscis.*
 
Rycina 3. Płaszczyzna strzałkowa – niedorozwój kości nosowych.*
 
Rycina 4. Płaszczyzna czołowa – obustronny rozszczep wargi i podniebienia.*
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Rycina 5. Mikrognathia w ultrasonograﬁi 3D.* 
* autorami zdjęć są pracownicy Zakładu Diagnostyki i Proﬁlaktyki Wad Wrodzonych UM 
w Łodzi: prof. M. Respondek-Liberska, dr n. med. K. Janiak, dr n. med. P. Kaczmarek, 
dr n. med. M. Słodki.
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